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Περίληψη
Η ολοπροσεγκεφαλία (holoprosencephaly-HPE) είναι μια σύνθε-

τη δυσπλασία του εγκεφάλου που προκύπτει από ατελή διάσπα-

ση του προσεγκεφάλου σε δεξί και αριστερό ημισφαίριο, που

συμβαίνει μεταξύ 18ης και 28ης ημέρας της κύησης. Οι ανωμα-

λίες διάπλασης του πρόσθιου εγκεφάλου συνδέονται γενικά με

ανωμαλίες διάπλασης του προσώπου, που κυμαίνονται από ανο-

φθαλμία ή κυκλωπία με ή χωρίς προβοσκίδα στις πιο σοβαρές

περιπτώσεις, μέχρι λαγώχειλο, απλό υποτελορισμό ή ακόμα και

καθόλου ανωμαλίες στις λιγότερο σοβαρές μορφές. 

Παρουσιάζουμε μία περίπτωση ολοπροσεγκεφαλίας με συνοδό

κυκλωπία και αρρινία διαγνωσθείσας στο δεύτερο τρίμηνο της

εγκυμοσύνης και ανασκοπούμε την υπάρχουσα βιβλιογραφία

που αφορά αυτή τη συγγενή διαμαρτία διάπλασης.

Λέξεις - κλειδιά: ολοπροσεγκεφαλία, κυκλωπία, αρρινία, δεύτερο τρίμηνο·····

············

Εισαγωγήˆˆˆ
Οι δυσπλασίες του κεντρικού νευρικού συστήματος (ΚΝΣ)
είναι από τις συχνότερες συγγενείς ανωμαλίες. Οι ανωμα-
λίες διάπλασης του νευρικού σωλήνα είναι οι δυσπλασίες
του ΚΝΣ που απαντώνται συχνότερα κατά τη γέννηση και
ανέρχονται σε περίπου 1 με 2 περιπτώσεις ανά 1000 γεννή-
σεις. Η συχνότητα εμφάνισης ενδοκρανιακής ανωμαλίας
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χωρίς συνοδό ανωμαλία διάπλασης του νευ-
ρικό σωλήνα είναι άγνωστη, επειδή διαλάθει
συνήθως της διάγνωσης κατά τη γέννηση και
εκδηλώνεται πιθανόν αργότερα στη ζωή. Μα-
κροπρόθεσμες μελέτες παρακολούθησης δεί-
χνουν ότι η επίπτωση μπορεί να είναι τόσο
υψηλή όσο 1 στις 100 γεννήσεις1. 
Το υπερηχογράφημα έχει συμβάλει τα μέγι-
στα στη διάγνωση ανωμαλιών του εμβρυϊκού
ΚΝΣ για σχεδόν 30 χρόνια. Τα τελευταία
χρόνια, ο μαγνητικός συντονισμός (MRI)
έχει αναδειχθεί ως μια πολλά υποσχόμενη
νέα τεχνική που μπορεί να προσθέσει σημα-
ντικές πληροφορίες, σε επιλεγμένες περιπτώ-
σεις2, αν και το πραγματικό πλεονέκτημα σε
σχέση με τους υπερήχους παραμένει θέμα
διαρκούς αντιπαράθεσης3.
Ο εμβρυϊκός εγκέφαλος υφίσταται σημαντι-
κές αναπτυξιακές αλλαγές σε όλη την διάρ-
κεια της κύησης. Στις 7 εβδομάδες κύησης
(διακολπική λήψη), το ρομβοεγκεφαλικό κυ-
στίδιο, που θα δώσει εξελικτικά την τέταρτη
κοιλία, είναι συνήθως η μόνη απεικονιζόμενη
δομή. Στις 8 εβδομάδες (διακολπική λήψη) τα
δύο κύρια κυστίδια του εγκεφάλου που μπο-
ρούν να απεικονιστούν είναι: η μεσεγκεφαλι-
κή κοιλία, η οποία θα οδηγήσει στον υδραγω-
γό του Sylvius και η προσεγκεφαλική κοιλία, η
οποία θα οδηγήσει στην τρίτη κοιλία. Στις 13
εβδομάδες της κύησης η ενδοκρανιακή ανα-
τομία χαρακτηρίζεται από τα χοριοειδή πλέγ-
ματα των πλαγίων κοιλιών. Η μέση γραμμή

μπορεί επίσης να είναι ορατή με σαφήνεια. 
Στο δεύτερο τρίμηνο μια λεπτομερής υπερη-
χογραφική εξέταση των ήδη καλά διαμορφω-
μένων εγκεφαλικών δομών επιτρέπει την ανί-
χνευση των περισσότερων ανωμαλιών4. Συνή-
θως χρησιμοποιούνται τρεις προβολές (κατά
τον εγκάρσιο άξονα): η διαθαλαμική προβο-
λή για να μετρήσουμε την αμφικροταφική
διάμετρο (BPD) και την περίμετρο της κεφα-
λής (HC) και περιλαμβάνει τον θάλαμο και
το διαφανές διάφραγμα, η διακοιλιακή προ-
βολή που περιλαμβάνει τα κέρατα των πλά-
γιων κοιλιών, τα οποία περιέχουν τα υπερη-
χογενή χοριοειδή πλέγματα, και η διαπαρε-
γκεφαλιδική προβολή που λαμβάνεται με την
οπίσθια κάμψη του ηχοβολέα προς τον οπί-
σθιο κρανιακό βόθρο. Σε αυτή την προβολή
τυπικά μετρώνται η παρεγκεφαλίδα και η με-
γάλη δεξαμενή. Μεταξύ 15 και 22 εβδομάδων
κύησης, η διάμετρος της παρεγκεφαλίδας σε
χιλιοστά είναι περίπου ισοδύναμη με την ηλι-
κία κύησης σε εβδομάδες5,6.
Το βασικό υπερηχογράφημα είναι ουσιαστικά
μια εξέταση διαλογής για εγκύους χαμηλού
κινδύνου και υπάρχει μια γενική συναίνεση
ότι αρκεί να απεικονίζονται οι βασικές δομές
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Εικόνα 2: Το 24ων εβδομάδων έμβρυο
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σε δύο εγκάρσια επίπεδα, όπως οι πλάγιες
κοιλίες, τα βασικά γάγγλια, το διαφανές διά-
φραγμα και ο οπίσθιος βόθρος4. Συνιστάται,
επίσης, μέτρηση της BPD και της HC. Ορισμέ-
νοι υποστηρίζουν επίσης τη μέτρηση της
εγκάρσιας διαμέτρου της παρεγκεφαλίδας και
του βάθους της μεγάλης δεξαμενής7. Το λεπτο-
μερές νευροϋπερηχογράφημα του εμβρύου
(neurosonogram) είναι μια διαγνωστική εξέ-
ταση που συνήθως εκτελείται σε έγκυο με αυ-
ξημένο κίνδυνο εμβρυϊκών ανωμαλιών και πε-
ριλαμβάνει στεφανιαίες και οβελιαίες τομές
της κεφαλής που είναι πιο δύσκολο τεχνικά να
επιτευχθούν, αλλά έχουν το πλεονέκτημα της
σαφέστερης οριοθέτησης και λεπτομερέστε-
ρης απεικόνισης της ενδοκράνιας ανατομίας,
ιδιαίτερα με τη χρήση κολπικής κεφαλής υπε-
ρήχου, στα έμβρυα με κεφαλική προβολή.

Παρουσίαση περιστατικού
Το περιστατικό μας αφορά μία 16χρονη έφη-
βη πρωτοτόκο η οποία υποβλήθηκε σε υπερη-
χογράφημα στις 22 εβδομάδες της κύησης,
για πρώτη φορά κατά τη διάρκεια της τρέ-
χουσας εγκυμοσύνης. Τα υπερηχογραφικά
ευρήματα (σχήμα 1) ήταν: παντελής έλλειψη
εγκεφαλικών ημισφαιρίων, η οποία μάλιστα
αρχικά έδινε την εντύπωση υδρανεγκεφα-
λίας. Προσεκτικότερη ωστόσο παρατήρηση
ανέδειξε υπολείμματα αρχέγονου εγκεφάλου
κατά τον οπίσθιο βόθρο. Μετά συμβουλευτι-
κή αποφασίστηκε διακοπή της κύησης, η
οποία πραγματοποιήθηκε στις 24 εβδομάδες
κύησης (σχήματα 2,3), μετά ωρίμανση του
τραχήλου της μήτρας με κολπικά δισκία προ-
σταγλανδίνης. Τα μακροσκοπικά ευρήματα
ήταν: κυκλωπία, αρρινία, μικροστομία, μι-
κρογναθία, χαμηλή πρόσφυση των ώτων και
των μαλλιών, ευρύς θώρακας, μακριά άνω
άκρα. Τα ευρήματα επιβεβαίωσαν τη διάγνω-
ση της ολοπροσεγκεφαλίας.

Συζήτηση
Η ολοπροσεγκεφαλία είναι μία πολύπλοκη
ανωμαλία διάπλασης του προσθίου εγκεφά-
λου που χαρακτηρίζεται από κοινού από ατε-
λή διαχωρισμό των εγκεφαλικών ημισφαι-
ρίων και ατελή σχηματισμό των υποκείμενων

δομών του διεγκεφάλου8. Ο επιπολασμός
γέννησης είναι 1 στα 10000 - 16000, αν και εί-
ναι πολύ μεγαλύτερος σε αποβολές, φθάνο-
ντας σε 1 στις 250, σύμφωνα με κάποιες δη-
μοσιεύσεις9-11. 
Η αιτιολογία είναι ετερογενής. Πολλές δια-
φορετικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες έχουν
αναφερθεί σε ολοπροσεγκεφαλία, με πιο κοι-
νή την τρισωμία 13 (ή del.13q) (70% των πε-
ριπτώσεων με ανωμαλίες χρωμοσωμάτων και
40% όλων των περιπτώσεων). Άλλες χρωμο-
σωμικές ανωμαλίες που παρατηρήθηκαν σε
ολοπροσεγκεφαλία περιλαμβάνουν επαναλή-
ψεις και ελλείψεις του χρωμοσώματος 18, τρι-
σωμία 21 και τριπλοειδία. Ολοπροσεγκεφαλία
μπορεί να προκληθεί από ένα αυτοσωματικό
υπολειπόμενο γονίδιο ή από μία επικρατούσα
μετάλλαξη στις περισσότερες περιπτώσεις11,12.
Τουλάχιστον 9 γονιδιακές μεταλλάξεις έχουν
αναφερθεί13-18: sonic hedgehog (SHH),
patched homolog 1 (PTCH1), glioma-associat-
ed oncogene family zinc finger 2 (GLI2), tera-
tocarcinoma-derived growth factor 1 (TDGF1,
επίσης γνωστό ως CRIPTO), TGF-β–induced
factor homeobox (TGIF), forkhead box H1
(FOXH1), zinc finger protein of the cerebel-
lum 2 (ZIC2), SIX homeobox 3 (SIX3), and
dispatched homolog 1 (DISP1).
Έχουν επίσης αναγνωριστεί και επιγενετικοί
παράγοντες κινδύνου για τη νόσο. Αυτή η πα-

Εικόνα 3: Κρανιοπροσωπικές ανωμαλίες: κυκλω-
πία, αρρινία, μικροστομία, μικρογναθία, χαμηλή
πρόσφυση αυτιών και μαλλιών



Εικόνα 4: 1=φυσιολογικός εγκέφαλος, 2=αλοβιακή HPE, 3=ημιλοβιακή HPE, 4=λοβιακή HPE

θολογία μπορεί να προκληθεί από περιβαλ-
λοντικούς παράγοντες ή μεταβολικές διατα-
ραχές19. Οι μόνοι επίσημα αναγνωρισμένοι
περιβαλλοντικοί παράγοντες είναι ο ινσουλι-
νοεξαρτώμενος σακχαρώδης διαβήτης (1%
κίνδυνο για HPE)20 και ο μητρικός αλκοολι-
σμός με έναν κίνδυνο που ενισχύεται με το
κάπνισμα (RR 1.4)21. Ολοπροσεγκεφαλία
έχει επίσης σημειωθεί σε συνδυασμό με προ-
γεννητική έκθεση σε φάρμακα (ρετινοϊκό
οξύ, αναστολείς βιοσύνθεσης χοληστερό-
λης22), ή σε λοιμώξεις (κυτταρομεγαλοϊό23,24,
τοξόπλασμα25,26, ερυθρά26,27). Το ρετινοϊκό
οξύ καθώς και η ισοτρετινοΐνη προκαλούν τα
αποτελέσματά τους δρώντας στα νευρικά
κύτταρα κορυφής. Ολοπροσεγκεφαλία μπο-
ρεί επίσης να προκληθεί από μεταλλαγμένα
γονίδια και τερατογόνα, όπως στο σύνδρομο
Smith-Lemli-Opitz (SLO)28.
Η πιο ευρέως αποδεκτή ταξινόμηση αυτών
των διαταραχών αναγνωρίζει τέσσερις κύ-
ριες μορφές: την αλοβιακή (alobar), την ημι-
λοβιακή (semilobar), τους λοβιακούς τύπους
(lobar) και την πιο πρόσφατα περιγραφείσα
μέση διαημισφαιρική παραλλαγή (middle in-
terhemispheric variant - MIHV) (πίνακας 1).
Στην αλοβιακή μορφή, την πιο σοβαρή, απου-
σιάζει κάθε διαχωρισμός των ημισφαιρίων
καθώς και το μεσολόβιο. Υπάρχει μία μόνο
πρωτόγονη κοιλία, με ή χωρίς ένα μανδύα
φλοιού που περιβάλλει τους κεντρικά συντηγ-
μένους θαλάμους. Η τρίτη κοιλία απουσιάζει,
όπως και η νευροϋπόφυση και οι οσφρητικοί
βολβοί. Στην ημιλοβιακή μορφή τα δύο εγκε-
φαλικά ημισφαίρια διαχωρίζονται μερικώς,
αλλά εξακολουθεί να υπάρχει μια ενιαία κοι-
λία (σχήμα 4). Οι δύο πρώτες αυτές μορφές

συνδέονται συχνά με μικροκεφαλία, λιγότερο
συχνά με μακροκεφαλία, η οποία πάντοτε
οφείλεται σε ραχιαία κύστη ή αποφρακτική
υδροκεφαλία. Στους λοβιακούς τύπους ο δια-
χωρισμός των ημισφαιρίων είναι καλά ανε-
πτυγμένος, αλλά εξακολουθεί να απουσιάζει
το διαφανές διάφραγμα. Στη μέση διαημι-
σφαιρική παραλλαγή της ολοπροσεγκεφα-
λίας η σύντηξη λαμβάνει χώρα κυρίως στο
επίπεδο των πλαγίων κοιλιών, ενώ τα πρό-
σθια και οπίσθια κέρατα είναι σχετικά καλά
ανεπτυγμένα29,30. Η ολοπροσεγκεφαλία είναι
η μόνη ανωμαλία του εγκεφάλου στην οποία
σχηματίζεται το οπίσθιο μεσολόβιο εν τη
απουσία πρόσθιου μεσολοβίου31.
Η διαφοροποίηση σε δύο εγκεφαλικά ημι-
σφαίρια επάγεται από τον ίδιο μεσεγχυματι-
κό ιστό που είναι επίσης υπεύθυνος για τη
διαφοροποίηση της μέσης γραμμής του προ-
σώπου. Η αλοβιακή και ημιλοβιακή ολοπρο-
σεγκεφαλία τυπικά και σχεδόν πάντα συνδέ-
εται με ανωμαλίες του προσώπου7. Η σοβα-
ρότητα των ανωμαλιών του προσώπου αντι-
κατοπτρίζει τις εγκεφαλικές ανωμαλίες σε
ποσοστό περίπου 80%32. Οι πιο συχνές ανω-
μαλίες προσώπου περιλαμβάνουν ένα ευρύ
φάσμα, όπως: κυκλωπία ή ανοφθαλμία και
αρρινία, με ή χωρίς προβοσκίδα (σωληνοει-
δές εξάρτημα πάνω από το μάτι), ηθμοκεφα-
λία, με προφανή υποτελορισμό (ανώμαλη
μείωση της απόστασης μεταξύ των ματιών)
και μια προβοσκίδα ανάμεσα στα μάτια, κυ-
βοκεφαλία, με λιγότερο έντονο υποτελορισμό
και μύτη με ένα ρουθούνι, διάμεσες σχιστίες
με προγναθική αγενεσία. 
Σήμερα, οι περισσότερες σοβαρές περιπτώ-
σεων ΗΡΕ ανιχνεύονται με το υπερηχογρά-
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φημα του πρώτου τριμήνου. Η προγεννητική
διάγνωση συχνά οδηγεί σε διακοπή της κύη-
σης, μετά από γενετική συμβουλευτική, σχετι-
κά με τη σοβαρότητα των δυσμορφιών. Ηπιό-
τερες περιπτώσεις HPE μπορεί να διαλάθουν
της διάγνωσης. Ο μαγνητικός συντονισμός πα-
ρέχει περισσότερες πληροφορίες για το χαρα-
κτηρισμό των δυσπλασιών στο τρίτο τρίμηνο33.
Η προγεννητική διάγνωση του αλοβιακού τύ-
που ολοπροσεγκεφαλίας εξαρτάται από την
ανάδειξη μιας ενιαίας στοιχειώδους εγκεφα-
λικής κοιλίας που μπορεί να προεξέχει προς
τα πίσω μέσα από το φλοιό σχηματίζοντας
ένα ραχιαίο σάκο. Ανάλογα με τον βαθμό
αναδίπλωσης του φλοιού πάνω από την κοι-
λιακή κοιλότητα και την παρουσία ή απουσία
ενός ραχιαίου σάκου διακρίνουμε τρεις ποι-
κιλίες της αλοβιακής μορφής ολοπροσεγκε-
φαλίας: την τηγανίτα, το κύπελλο και τη μπά-
λα. Επιπλέον ευρήματα περιλαμβάνουν την
παρουσία τυπικών ανωμαλιών στο πρόσωπο.

Παρόμοια υπερηχογραφική εικόνα αναμένε-
ται στην ημιλοβιακή μορφή. Η MIHV παραλ-
λαγή ολοπροσεγκεφαλίας χαρακτηρίζεται
από σχετικά καλοσχηματισμένα μετωπιαία
κέρατα που συντήκονται στη μέση γραμμή
χωρίς την παρεμβολή διαφανούς διαφράγμα-
τος και επικοινωνούν οπίσθια με μία μόνο
υποτυπώδη κοιλότητα. Η αναγνώριση των λο-
βιακών μορφών αποτελεί πρόκληση, καθώς η
διαφοροποίηση από άλλες εγκεφαλικές ανω-
μαλίες, όπως η απλή αγενεσία του διαφανούς
διαφράγματος είναι πάντα δύσκολη. Η πα-
ρουσία συντηγμένων κεράτων, τα οποία εμ-
φανίζονται ως μία γραμμική δομή εντός της
τρίτης κοιλίας, είναι συχνό και πολύ συγκε-
κριμένο εύρημα στην περίπτωση αυτή34,35.
Όπως και στην λοβιακή ολοπροσεγκεφαλία,
η σχισμή των ημισφαιρίων είναι ρηχή προ-
σθίως λόγω της σύντηξης των μετωπιαίων λο-
βών και οι κλάδοι της πρόσθιας εγκεφαλικής
αρτηρίας πορεύονται κατά μήκος της επιφά-
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Πίνακας 1: Ταξινόμηση της ολοπροσεγκεφαλίας

ΤΥΠΟΣ

ΟΛΟΠΡΟΣΕΓΚΕΦΑΛΙΑΣ ΑΛΟΒΙΑΚΟΣ ΗΜΙΛΟΒΙΑΚΟΣ ΛΟΒΙΑΚΟΣ MIHV

Μονήρης πρόσθια κοιλία Στοιχειώδεις Ανεπτυγμένοι εγκεφαλικοί Ανεπτυγμένοι

εγκεφαλικοί λοβοί λοβοί εγκεφαλικοί  λοβοί

ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΣΤΙΚΑ Μη διαχωρισμός Ατελής διαχωρισμός Σαφής διαχωρισμός Διαταρ. διαχωρισμού

των ημισφαιρίων ημισφαιρίων ημισφαιρίων οπίσθ.

μετωπιαίου και 

βρεγματικού λοβού

Απόν μεσολόβιο Απόν μεσολόβιο Υποπλαστικό μεσολόβιο Απόν μεσολόβιο

Πίνακας 2: Ελλείμματα του συνδρόμου της ολοπροσεγκεφαλίας
HPE Νευρολογικά Κρανιοπροσωπικές Ενδοκρινικές Κινητικές Δυσαυτονομικά

σημεία δυσμορφίες διαταραχές δυσλειτουργίες σημεία

Επιληψία Μικροκεφαλία Άποιος διαβήτης Δυσκολίες σίτισης Ασταθής 

και κατάποσης θερμοκρασία

Υδροκέφαλος Υποτελορισμός Ανεπάρκεια GH Ασταθής καρδιακός

και αναπνευστικός 

ρυθμός

Πνευματική υστέρηση Λαγόχειλο Επινεφριδιακή 

ή λυκόστομα υποπλασία

Υποτονία Επίπεδη μύτη Υπογοναδισμός

Αδυναμία Κολόβωμα ίριδας Θυρεοειδική υποπλασία

Σπαστικότητα Μονήρης άνω  

γναθιαίος τομέας

Δυστονία
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νειας του εγκεφάλου προκαλώντας στην έγ-
χρωμη απεικόνιση Doppler ένα τυπικό ση-
μείο που αναφέρεται ως «το φίδι που σέρνε-
ται κάτω από το κρανίο»36.
Η αλοβιακή HPE πρέπει να διακριθεί από
υδρανεγκεφαλία με την αναζήτηση του ραχι-
αίου σάκου, των συντηγμένων θαλάμων και
την ανάδειξη ενός λεπτού εγκεφαλικού φλοι-
ού. Συνοδές ανωμαλίες του προσώπου προ-
σανατολίζουν τη διάγνωση προς HPE. Είναι
επίσης σημαντικό να διαφοροποιήσουμε την
ολοπροσεγκεφαλία από ορισμένες μορφές
σοβαρής υδροκεφαλίας. Στην περίπτωση αυ-
τή βέβαια λείπουν οι διαταραχές διάπλασης
της μέσης γραμμής του προσώπου. Επίσης
αναδεικνύονται φυσιολογικά διαχωρισμένοι
θάλαμοι και ετερόπλευρα χοριοειδή πλέγμα-
τα. Η πιο δύσκολη διαφορική διάγνωση αφο-
ρά λοβιακή ολοπροσεγκεφαλία και διαφραγ-
ματοπτική δυσπλασία. Η διαφοροποίηση αυτή
είναι δύσκολη, επειδή και οι δύο παθολογίες
μοιράζονται δυσπλασίες, όπως η απουσία του
διαφανούς διαφράγματος και η ίδια εμφάνιση
των πρόσθιων κεράτων. Εδώ αξιολογείται η
παρουσία του σημείου «το φίδι κάτω από το
κρανίο» και απαιτείται συχνά μαγνητικός συ-
ντονισμός. Καρυότυπος πρέπει να γίνεται πά-
ντα. Επιπλέον, ο υψηλός κίνδυνος συνδρόμου
υποστηρίζει σθεναρά την ανάγκη για ακριβή
ανάλυση της οικογένειας και μια προσεκτική
έρευνα για πρόσθετες ανωμαλίες. Η αποκάλυ-
ψη ενός συγκεκριμένου συνδρόμου είναι ση-
μαντική όχι μόνο για τον καθορισμό της πρό-
γνωσης, αλλά και του κινδύνου υποτροπής.
Η κακή πρόγνωση για βρέφη με αλοβιακό
και ημιλοβιακό τύπο είναι δεδομένη37,38, αλ-
λά και οι λοβιακοί τύποι παρουσιάζουν εξαι-
ρετικά φτωχή νευρολογική ανάπτυξη. Στις
πιο σοβαρές μορφές (alobar και semilobar),
το νευρολογικό έλλειμμα είναι εμφανές από
τη νεογνική ήδη περίοδο, με τη μορφή γενι-
κευμένης υποτονίας, σπασμών, προβλημάτων
στη σίτιση και νοητική υστέρηση. Στους λί-
γους επιζώντες, οι σοβαρές νευρολογικές
ανωμαλίες είναι συχνά υπεύθυνες για το θά-
νατο κατά τη διάρκεια του πρώτου έτους ζω-
ής. Στο λοβιακό τύπο, η πρόγνωση είναι λιγό-
τερο καλά καθορισμένη, αλλά νοητική υστέ-

ρηση, οσφρητικές και οπτικές ανωμαλίες εί-
ναι συχνά παρούσες. Ο Πίνακας 2 συνοψίζει
τα νευρολογικά και άλλα ελλείμματα του συν-
δρόμου. Ο κίνδυνος υποτροπής είναι εμπειρι-
κά 5-6%. Εάν η HPE συμβαίνει στα πλαίσια
ενός γενετικού συνδρόμου, ο κίνδυνος επα-
νεμφάνισης είναι εκείνος του συνδρόμου.

Συμπεράσματα
Η ολοπροσεγκεφαλία είναι μια πολύπλοκη
δυσπλασία του εγκεφάλου που προκύπτει
από ατελή διαχωρισμό του προσεγκεφάλου.
Η αιτιολογία είναι ετερογενής. Πολλές δια-
φορετικές χρωμοσωμικές ανωμαλίες έχουν
αναφερθεί με πιο κοινή την τρισωμία 13.
Μπορεί επίσης να προκαλείται από ένα αυ-
τοσωματικό υπολειπόμενο γονίδιο ή από μία
επικρατούσα μετάλλαξη, στις περισσότερες
περιπτώσεις. Επιπλέον, αυτή η παθολογία
μπορεί να προκληθεί από περιβαλλοντικούς
ή μεταβολικούς παράγοντες. Η πιο ευρέως
αποδεκτή ταξινόμηση αναγνωρίζει τέσσερις
βασικές μορφές. Η αλοβιακή και ημιλοβιακή
μορφή είναι αυτές που συνήθως σχετίζονται
με ανωμαλίες του προσώπου που μπορεί να
θεωρηθεί ως συνέπεια της κοινής μεσεγχυμα-
τικής προέλευσης. Σήμερα, οι περισσότερο
σοβαρές περιπτώσεις ΗΡΕ ανιχνεύονται με
συστηματικό υπερηχογράφημα, ήδη από το
πρώτο τρίμηνο. Η προγεννητική διάγνωση
οδηγεί συχνά σε διακοπή της κύησης, λαμβά-
νοντας πάντοτε υπόψη την κακή πρόγνωση.
Η δική μας περίπτωση ήταν μια σπάνια περί-
πτωση καθυστερημένης διάγνωσης που έφε-
ρε τις μακροσκοπικές ανωμαλίες που περι-
γράφονται από το σύνδρομο στο φως.

Late termination of pregnancy with fetal
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Summary
Holoprosencephaly (HPE) is a complex hu-
man brain malformation resulting from in-
complete cleavage of the prosencephalon into
right and left hemispheres, occurring between
the 18th and the 28th day of gestation. The
forebrain malformations are generally associ-
ated with facial anomalies, ranging from
anophthalmia, cyclopia or proboscis in the
most severe cases, to midline cleft lip, a sim-
ple hypotelorism or even no anomalies in the
less severe HPE forms. We present our case
of holoprosencephaly at second trimester of
pregnancy and we provide updated informa-
tion about this condition reviewing the exist-
ing literature on this topic.

Key words: holoprosencephaly, cyclopia, arhinia, second

trimester
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